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   A 19-year-old female visited our hospital because of primary amenorrhea. She was genetically 
(46XY) male. Her breasts were poorly developed. She had no pubic or axillary hair. The phe-
notype was female, and the vagina had a short and closed end. Plasma testosterone (T) and 5-a 
dihydrotestosterone (DTH) were low. However,  D  HT was elevated by  ex vivo T load. The 
testis, which was atropic, epididymis and vas deferens, which were well developed, were found and 
resected by operation. The amount of androgen receptors of the skin tissue of the external geni-
talia was normal. 
   Thesefindings suggested that male pseudohermaphroditism with incomplete testicular feminiza-
tion syndrome may have been caused by androgen resistance syndrome due to the disorder of 
androgen receptor complex. genetic information or post receptor. 
                                                  (Acta Urol. Jpn. 38: 233-236, 1992) 















現病歴=無 月経のため,近 医の婦人科受診.乳 房,
腱未発達,染 色体検査46XYに て,当 院婦人科を紹
介 され,泌 尿 盟科 共観 の も と,平 成1年8月8日 入 院
と な る.
入 院 時 現症=身 長1・61cm,体重59kg,音 声は や や
低 く,軽 度 肥 満,骨 盤 は 男 性 型,乳 房 の発 育 は不 良.
恥 毛,腋 毛 は認 め な い,外 陰 部 は 女 性型 で大 陰 唇,小
陰 唇 の発 育 は 不 良.軽 度 の 陰 核肥 大 お よび盲 端 に 終 る
膣 を 持 つ.外 尿 道 口は,こ の腔 口の直 上 に開 口(Fig.
1).陰唇 部に 腫 瘤 は触 知 しな い.
内 分 泌検 査 ・低 テ ス トス テ ロ ン(T),低5α一ジ ヒ ド
ロ テ ス トス テ ロ ン(DHT),高FSH血 症 を 認 め た
(Tablel).HCG5,000単位3日 間 負荷 試験 で は,
T,DHTは 低反 応 で あ った.外 因 性 エ ナ ン ト酸 テ ス
トス テ ロ ン125mg筋 注 に よ るT負 荷 試験 で は,Tの
増 加 に 伴い,DHTは 著 増 した(Table2).
以 上 よ りMPHを 疑 い,8月15日 試 験 開 腹 を施 行
した.子 宮,卵 管 は 認 めず,精 巣様 組織 塊 を,右 側 は
腹 腔 内 に,左 側 は 鼠 径 部に 認 め,こ れ らを 切 除 した.
摘 出物 は両 側 共 萎 縮 した 精 巣 で,精 細 管 の 密 度 は 低
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Tablel.EndocrinologicaldataI
エ ス トラ ジ オ ー ル
エ ス ト リオ ー ル
テ ス トス テ ロ ン

























テス トステロン5a一ジ ヒ ドロテス トステ ロンT/DHT
正 常 男 性(N=10)4.7士1.2ng/ml
正 常 女 性(N言10)0.4±O.1ng/ml
患 者 基 礎 値O.8ng/m且
HCG負 荷 後1.7ng/ml











ぐ 精 上 皮 も未熟 で あ り,Leydig細胞 も部分 的 に し
か認 め られ な か った,精 巣 上 体,精 管 の 発 育 は 良 好 で
あ った(Fig.2).
ア ン ドロ ゲ ン レセ プ タ ー(AR)の 測 定:手 術 時 に
採取,凍 結 保 存 して い た外 陰 部 皮 膚 を細 切 し,サ ッカ
ロー ス,モ リブデ ン酸 含有bufferを加 え ,homoge-
nate,遠心,沈 澱 に て え られ た 上 清 をcytQsol分画 と
した ・ARは ・ 〔3H〕R1881を用 いたradiorecep・
torasseyで測 定 し,ScatchardPlotで解 析 し,最
大 結 合 部 位数(Bmax)お よび 解離 定 数(Kd)を 求 め
た.本 例 に は,BmaxlOfmol/mgprotein,Kdl.5
×10iOmol/1のARが 認 め られ た.
考 察
染 色 体 が男 性 型 で,精 巣 が存 在 し,ま た精 巣か らの
T分 泌 が正 常 に あ るに もか かわ らず,ほ ぼ 完 全 な女 性
型 の外 形 を呈 す る疾 患 は,androgenが標 的 臓 器 に 到
達 して も,そ の 作用 過 程 で の障 害 に よ り,Tの 生 理 作
用 が発 現 しな い こ とに よる と(androgeninsensitivi-
tysyndrome;AIS)1,2)考え られ て い る.
本 例 は,精 巣は 萎 縮 し,T分 泌 の低 下 が 認 め られ る
が,ミ_一 ラ ー管 は 完 全 に抑 制 され ウ オル フ管 由来 の
精 巣 上体 と精 管 が よ く発 達 して い る こ と よ り,胎 児 精
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cularfeminizationsyndrome(TFS)は,1953年
Morris4)によ って最 初 に 報 告 され,そ の 後,ま った
く男性 化 の認 め られ な い完 全 型 と部 分 的 な 男 性 化 を 伴
う不完 全型 に分 類 され て い る5).本疾 のARに 関 し
て1974年Keenan6)が,TFS患者 ではARが ほ と
ん ど欠 損 して い る こ とを,ま たGriffin7)は,完全 型
ではARが ま った く認 め られ ない の に 対 し,不 完 全
型 では 正常 の 半分 位 のreccptorが認 め られ る こ とを
報 告 した,し か し この よ うなAR量 の 多寡 が,必ず し
もAISの 症 状 の強 さ と比 例 す る とは か ぎ らず,完 全
型で あ って も,不 完全 型 や 正 常 とは 変 わ ら な いAR
を持つ 症例 の存 在 が 明 らか に され た8).Griffin9)は,
AR陽 性 のTFSの なか で,androgenのARへ の
結 合能 が温 度 に よ って大 き く変 化(thermolability)
す る症 例 を報 告 した 。一 般 に酵 素 や タ ンパ クの 反 応 に
themolability.があ る とい うこ とは,酵 素や タ ソパ ク
に構造 異 常 が あ る こ とを 示 す こ と か ら,AR陽 性 の
TFSの 中 にreceptorの構 造 異 常が 原 閃 と な って い
る症 例 が存 在 す る可 能性 を示 唆 した.
本例 の外 陰 部 皮 膚 に は10fmol/mgproteinのAR
が認 め られ,こ れ は 正 常 男性 の 思 春期 以降 の レベル と
ほ ぼ同程 度 と考 え られ たlo).今回,わ れ わ れ が 用 い た
標識R1881を 使 用 したradioreceptorassey法は,
Rl881がテ ス トス テ ロ ン グ ロ ブ リソ と結 合 しな い こ
と,TAを 添 加す る こ とで プ ロゲ ス テ ロン レセ プタ ー
との反 応 を 抑 制 す る こ と等 で11).外陰 部 皮 膚10・互2),前
立腺13・14),癌組 織15)中のAR測 定 法 と して 広 く用 い
られ て い る.し か し組 織 内ARは 微 量 で 安 定 性 が悪
く,測 定 法 に 関 して は まだ 多 くの問 題 点 が あ る.最
近,ARの ポ リク ロナ ー ル,モ ノ クPナ ール 抗 体 に
よる測定 が 可 能16・17)にな り,こ の分 野 に おけ る よ り正
確 な結 果 が 判 明す る もの と思わ れ る.
以上,本 例 は,陰 核 肥 大 お よび よ く発 達 した 精 巣 上
体 と精 管 を 認 め る こ とで 臨 床 的 に はITFと 診 断 し
た.ま たAR測 定 法 に は 問 題 が あ る が,正 常 のAR.
量 を有 し,現 段 階 と して はARの 構 造 異 常 に よる も
のか,あ るい は未 知 の分 野 だ が,遺 伝 情 報 の 読 み 取 り
や転 写 の異 常,receptor後の異 常 に よ るAISで は
ない か と推 測 され た.
稿を終るに あた り,貴 重な御 助言を頂い た関西医科大学泌
尿器科小松洋輔教授に深謝致 します.
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